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   We treated two children with 2,8-dihydroxyadenine urolithiasis for over 7 years. The male 
prepositus was admitted to the hospital because of anuria when he was 10 months old. Bilateral 
urinary stones had caused the anuria. The stones were 2,8-dihydroxyadenine and his APRT acti-
vity was low. He has been treated with about 5.0 mg/kg/day of allopurinol without purine diet 
restriction. 
   His sister, 3 years old at that time, also was found to have a renal stone. She has been 
treated with about 3.3 mg/kg/day of allopurinol without restricting purine. 
   The allopurinol therapy without purine-restriction resulted in normal growth of both children 
with neither the recurrence of stone nor renal impairment. 
                                                (Acta Urol. Jpn. 40: 1097-1101, 1994) 
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緒 言
2,8-dihydroxyadenine(DHA)結石 症 とは,プ リ
ン代謝 経路 の酵 素 の1つ で あ るadeninephosphori-
bosyltransferase(APRT)欠損 のた め難 溶 性 の2,8-
DHAが 尿 路結 石 を 形成 す る 疾 患で あ る,常 染 色 体
劣性 遺伝 で あ り,他 の合併 症 は 伴 わ な い と され て い
る.1974年Cartierら1)が最 初 の 症 例 を報 告 してお
り,本 邦 で は1979年に武本 ら2)が第1例 目を 報告 して
い る.最 近 は結石 分 析 が 容易 に な り,本 邦 で もす で に
89例の症 例報 告 が な され て い る.わ れ われ は,APRT
部分 欠損 症 に よ る2,8-DHA結 石症 の 姉 弟 を乳 幼 児
期 に診 断 し,7年 以上 経過 観 察 して い るので,若 干 の











































































APRT*JIAPRT*Jと診断 された.以 降,アPプ リ
ノール投与および水分多量摂取を行い,1993年12月








患者=3歳11ヵ 月,女 児(症 例1の 姉)
現病 歴:出 産 は満 期 正 常分 娩.妊 娠 中 母親 に薬 物 の
服 用 は ない 。発 育 ・成長 も順 調 で 血 尿 が み られ た こ と
もな か った.1986年4月家族 調 査 の 目的 で初 診.左 腎
結 石 と診 断 され た.自 然排 石 を 期 待 し外 来 で経 過 を観
察 して いた が,同 年10月水 腎症 が 進 行 したた め 手 術 目
的 で入 院 した,
既 往歴=特 記 す ぺ き こ とな し
入 院時 現 症=身 長98cm,体 重15,300g.体格 栄 養
中 等 度.黄 疸,貧 血 ・浮腫 な し.胸 部 ・腹部 ・外 陰 部
に 異 常所 見 な し.外 表 奇形 な し.




UA3.4rng/dl,尿所 見:pH6.0,蛋 白(一) ,糖
(一),潜血(一),赤 血 球1～3/hpf,白血 球Io～15/
hpf,結晶認 めず.腹 部 超 音波 検査=左 腎 結 石 お よび
水 腎症.
経 過=経 皮 的 腎 結石 摘 出術 施 行.術 前 検 査 に て結 石
の サ イ ズは16×8×8mmで あ った が非 常 に 脆 く,鉗
子 にて 容 易 に くず れ砂 状 に な り20数個 の小 片 と して摘
出 した.術 後13日目に 腎 撰は 抜 去 可 能 とな った.結 石
分 析 の結 果 は2,8・DHAで あ った.APRT活 性 は
20.9%であ り,遺 伝 子 型 は症 例1と 同 じで あ った .ア
ロ プ リ ノール の投 与 量 は 症例1と 同 様 に コ ソ トP一 ル
して お り3・3mg/kg/dayであ る(Fig.2).症例1と
同 様水 分 過 剰 摂取 は指 導 して い るが 低 プ リン食 は施 行
して い な い,1993年12月現在,7年 経 過 して い るが 発












































なお,父 ・母 ・兄(3人 兄弟)のAPRT活 性 はそ
れ ぞれ43.8%,42.1%,45.6%で遺伝 子 型 は いず れ
















































ン食を併用 しなくて もアPプ リノール5mglkg/day
で十分に効果がえられていると報告している9).また
佐藤らは3歳 の女児に対し低プリン食を中止しても

































(2年前 よ り透 析)




































































































的考察を行った.結 石の発症 には,遣 伝子型 のほか
に環境因子の影響 が考えられた.再発予防に 関して
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